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験したので報告する．〔症例〕2か月 23 日女児．在胎 37
週 5日，出生児体重2,350gで出生．新生児代謝スクリー
ニング検査は正常であった．1か月健診では体重増加は
21g/日であり，哺乳指導のもと経過観察となっていた．
保育園入園健診に 19g/日と体重不良を指摘され前医を
受診された．血液検査にて直接型ビリルビン上昇を認め
たことから，東京女子医科大学小児科紹介となり入院と
した．直接型ビリルビン上昇に加えて，トランスアミナー
ゼ上昇を認め，ウイルス性肝炎，シトリン欠損症などの
代謝性疾患を鑑別に挙げ精査を進めたが，早急に治療介
入が必要となる胆道閉鎖症の鑑別をまずは行った．入院
4日目に胆道シンチグラフィー，7日目に小児外科にて腹
腔鏡下胆道造影検査を施行し，胆道閉鎖症は否定した．
入院時の血漿アミノ酸分析によりシトルリンなどのアミ
ノ酸値の上昇，胆汁うっ滞などと併せてシトリン欠損症
と診断した．治療として，人工乳を特殊ミルクに変更し
乳糖制限を行い，脂溶性ビタミン補充，利胆薬投与を行っ
たところ，経時的に肝胆道系酵素，凝固異常は改善し，
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